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RESUMEN 
La ataxia espinocerebelosa tipo 2 (SCA2) es una enfermedad neurodegenerativa 
autosómica dominante causada por la expansión anormal del microsatélite CAG del 
gen ATXN2. En el Perú no se ofrece el servicio de detección de esta expansión que 
consiste en el empleo de técnicas como PCR, Southern blot o TP-PCR. Por lo tanto, el 
objetivo de este estudio es implementar una metodología basada en PCR y TP-PCR 
para la genotipificación de este microsatélite en el Centro de Investigación Básica en 
Neurogenética (CIBN) del Instituto Nacional de Ciencias Neurológicas (INCN). Para 
determinar las condiciones óptimas para la genotipificación se emplearon 9 muestras 
de genotipo conocido (alelos normales y expandidos).  Posteriormente, 114 muestras 
de casos con diagnóstico presuntivo de ataxia hereditaria atendidos en el CIBN del 
INCN fueron analizadas por PCR convencional, de las cuales 91 muestras pasaron a 
un segundo análisis por TP-PCR. Se confirmó el diagnóstico en 10 muestras (8.77% 
de 114), que reportan una edad de inicio de la enfermedad en promedio de 27.5 ± 13.1 
años y un 80% procede de la sierra central peruana. Finalmente, se logró la 
implementación del protocolo de genotipificación basado en PCR y TP-PCR para la 
genotipificación del microsatélite del gen ATXN2.  
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ABSTRACT 
Spinocerebellar ataxia type 2 (SCA2) is an autosomal dominant neurodegenerative 
disease caused by the abnormal expansion of the CAG microsatellite of the ATXN2 
gene. In Peru, the detection service of this expansion is not offered, which consists of 
the use of techniques such as PCR, Southern blot or TP-PCR. Therefore, the objective 
of this study is to implement a methodology based on PCR and TP-PCR for the 
genotyping of this microsatellite at the Neurogenetics Research Center (NRC) of the 
Instituto Nacional de Ciencias Neurológicas (INCN). To determine the optimal 
conditions for genotyping, 9 samples of known genotype (normal and expanded alleles) 
were used. Subsequently, 114 samples of cases with a presumptive diagnosis of 
hereditary ataxia seen in the NRC-INCN were analyzed by conventional PCR, of which 
91 samples pass to the analysis by TP-PCR. Confirming the diagnosis in 10 samples 
(8.77% of 114), which report an age of onset of the disease on average of 27.5 ± 13.1 
years and 80% comes from the Peruvian central highlands. Finally, the implementation 
of the genotyping protocol based on PCR and TP-PCR for the genotyping of the 
ATXN2 gene microsatellite was achieved. 
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